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Streszczenie: J¹kanie jest zjawiskiem powszechnie wystêpuj¹cym i od lat badanym, jednak wci¹¿ nie zosta³a           
w pe³ni ustalona etiologia tego zaburzenia. W ostatnich latach w badaniach nad Ÿród³ami j¹kania coraz czêœciej 
wskazuje siê na kombinacjê wielu czynników. Przedmiotem artyku³u jest problem genetycznych uwarunkowañ 
j¹kania. Autorki zreferowa³y stan badañ zespo³u dr. Dennisa Drayny zwi¹zanych z genetycznym pod³o¿em tego 
zaburzenia, wskazuj¹c geny i ich mutacje.
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Summary: Stuttering is a commonly occurring phenomenon, which has now been investigated for many years. 
Despite this the etiology of stuttering has not yet been fully established. In recent years, research on stuttering                
has indicated that rather than having a single cause it is due to a combination of many factors. The article outlines            
the genetic underpinnings that contribute to stuttering. The authors report the outcomes of the genetic research 
conducted by Dr. Dennis Drayna's team indicating the genes and their mutations.
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J¹kanie jest problemem, z którym zmaga siê oko³o 5% dzieci i 1% populacji doros³ych 
(Yairi, Seery 2011; Stromswold 2008). Wielu rodziców zadaje sobie pytanie: Dlaczego moje 
dziecko zaczê³o siê j¹kaæ? Niektórzy z nich nies³usznie obarczaj¹ siê win¹. OdpowiedŸ               
na pytanie, sk¹d bierze siê j¹kanie, nie jest ci¹gle do koñca ustalona. Badacze zgadzaj¹ siê,  
¿e nie sposób podaæ jednej, prostej, wyizolowanej przyczyny. Podejmuj¹c próbê wyjaœnienia 
genezy j¹kania, tak¿e na gruncie polskiej logopedii, wskazuje siê na ró¿norodne uwarunko-
wania tego zjawiska (Chêciek 1993, 2007; Szel¹g 1996; Tarkowski 1992, 1999; WoŸniak 
2002, 2008). W ostatnich latach powstanie i rozwój zaburzenia coraz czêœciej t³umaczy siê 
zaistnieniem kombinacji wielu czynników (Smith, Kelly 1997). Mo¿na przypuszczaæ,                 
¿e j¹kanie pojawia siê, utrwala lub ustêpuje, poniewa¿ ró¿ne czynniki zazêbiaj¹ siê ze sob¹ 
jak puzzle w uk³adance. W 2010 roku doktor D. Drayna z National Institute of Deafness            
and Other Communication Discors w Stanach Zjednoczonych swoimi badaniami po raz ko-
lejny potwierdzi³, ¿e jednym z elementów tej skomplikowanej uk³adanki mog¹ byæ czynniki 
genetyczne (Drayna i in. 2010).
Od lat wielu naukowców zajmuje siê poszukiwaniem genów zwi¹zanych z prawid³owym 
rozwojem mowy. Pierwszym wskazywanym przez nich genem by³ zlokalizowany na 7 chro-
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mosomie gen FOXP2. Kodowane przez niego bia³ko pe³ni rolê czynnika transkrypcyjnego, 
przez co wp³ywa na aktywnoœæ setek innych genów. Prze³omem by³y badania du¿ej, 
trzypokoleniowej rodziny, w której po³owa osób cierpia³a na zaburzenia mowy (m.in. trud-
noœæ z formu³owaniem s³ów, motoryk¹ warg i jêzyka). Okaza³o siê, ¿e osoby te s¹ nosicielami 
mutacji genu FOXP2 (Fischer, Geschwind 2007; Vernes i in. 2008). Równie¿ naukowcy 
zajmuj¹cy siê j¹kaniem od d³u¿szego czasu brali pod uwagê genetyczne pod³o¿e tego zabu-
rzenia (Ambrose, Cox, Yairi 1997), gdy¿ obserwowano rodzinne wystêpowanie tej dole-
gliwoœci (Howie 1981; McFarlane i in. 1991; Szel¹g 1996). Badania wskazywa³y, ¿e od 23% 
do 68% j¹kaj¹cych siê osób mia³o historiê j¹kania w rodzinie, podczas gdy w grupach 
kontrolnych odsetek ten by³ znacznie ni¿szy – od 1,3% do 18,1% (Conture 2001; Felsenfeld 
1997; Howell 2011). Zdaniem polskiej badaczki E. Szel¹g j¹kanie mo¿e byæ wynikiem 
wspó³dzia³ania czynników genetycznych i œrodowiskowych (1996). Badania D. Drayny                      
i jego wspó³pracowników to pionierskie prace, które wskazuj¹ konkretne mutacje genetyczne 
jako potencjaln¹ przyczynê j¹kania. Nieco wczeœniejsze badania tego zespo³u uœciœli³y 
miejsce poszukiwania genów zwi¹zanych z j¹kaniem do chromosomu 12 (Drayna 2004;  
Riaz i in. 2005).
Badania zespo³u D. Drayny przeprowadzono na grupie pakistañskich rodzin, w których 
obserwowano wiele przypadków j¹kania. Naukowcy zsekwencjonowali geny otaczaj¹ce 
interesuj¹cy ich fragment DNA i wœród cz³onków jednej z du¿ych rodzin odkryli mutacjê                
w genie GNPTAB. Gen ten wystêpuje u wszystkich zwierz¹t wy¿szych. Koduje enzym,                      
który pomaga w rozk³adzie i odzyskiwaniu sk³adników komórkowych.
W najnowszej pracy badacze przeanalizowali geny 123 j¹kaj¹cych siê Pakistañczyków: 
po jednej osobie z 46 wczeœniej analizowanych rodzin oraz 77 nowych, niespokrewnionych 
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1 Zdjêcie przedstawia kariotyp ¿eñski 46,XX. Charakterystyczny wzór pr¹¿kowy chromosomów zosta³ uzyskany 
metod¹ GTG (barwienie Giems¹). Strza³kami zaznaczono regiony, w których s¹ po³o¿one opisywane geny: 
GNPTAB na chromosomie 12 i GNPTG na 16.
Zdjêcie 1. Obraz prawid³owego zestawu chromosomów cz³owieka
ród³o: Zbiory w³asne Pracowni Cytogenetyki i Genetyki Molekularnej Szpitala Klinicznego w Zabrzu, fot. A. Podbio³.
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osób. Grupê kontroln¹ tworzy³o 96 osób, które nie mia³y problemów z p³ynnoœci¹ mówienia. 
Do badanej grupy do³¹czyli Anglicy i mieszkañcy Stanów Zjednoczonych, 270 j¹kaj¹cych siê 
osób i 276 osób, które siê nie j¹kaj¹ (Drayna i in. 2010). Autorzy odkryli, ¿e niektóre j¹kaj¹ce 
siê osoby maj¹ tê sam¹ mutacjê, któr¹ znaleziono w du¿ej pakistañskiej rodzinie (G3598A). 
Polega ona na zamianie pojedynczego nukleotydu z guaniny na adeninê, co powoduje zmia-
nê aminokwasu w kodowanym bia³ku. Zidentyfikowali równie¿ trzy inne mutacje genu 
GNPTAB, które pojawi³y siê u kilku niespokrewnionych j¹kaj¹cych siê osób, ale nie pojawi³y 
siê w grupie kontrolnej. Gen GNPTAB koduje podjednostkê á i â GlcNAc-fosfotransferazy. 
Trzeci¹, niezbêdn¹ podjednostkê ã koduje gen GNPTG. Do w³aœciwego dzia³ania enzymu 
potrzebny jest jeszcze produkt kodowany przez gen NAGPA. Razem tworz¹ w komórce 
sprawny mechanizm sygna³owy umo¿liwiaj¹cy dotarcie enzymów do prawid³owego miejsca 
dzia³ania – lizosomu. Z powodu bliskiego zwi¹zku tych trzech genów kolejnym miejscem 
poszukiwañ mutacji u osób j¹kaj¹cych siê by³y geny GNPTG i NAGPA. Po przeanalizowaniu 
wyników zebranych wœród osób z Wielkiej Brytanii i Stanów Zjednoczonych naukowcy 
stwierdzili wystêpowanie kolejnych mutacji u osób j¹kaj¹cych siê oraz ich brak w grupie 
kontrolnej (u 270 osób znaleziono trzy mutacje genu GNPTG i trzy genu NAGP). Mutacji               
w genie NAGPA nie wi¹zano dot¹d z ¿adnym schorzeniem, natomiast mutacje w genach 
GNPTAB i GNPTG zosta³y ju¿ wczeœniej powi¹zane z powa¿nymi zaburzeniami meta-
bolicznymi – mukolipidoz¹ II i III (Encarnação i in. 2009; Raas-Rothschild i in. 2004). Zabu-
rzenia te nale¿¹ do grupy lizosomalnych chorób spichrzeniowych, których istot¹ jest nie-
prawid³owa lokalizacja enzymów lizosomalnych. Obserwuje siê wiêksz¹ aktywnoœæ 
enzymów w cytozolu, natomiast w lizosomach ich niedobór prowadz¹cy do nadmiernego 
stê¿enia nierozk³adanej substancji i jej odk³adania (spichrzania) w organizmie. Efektem               
jest stopniowe uszkadzanie narz¹dów. Cech¹ charakterystyczn¹ tych chorób s¹ zmiany                 
w wielu narz¹dach i ich postêpuj¹cy przebieg. U chorych stwierdza siê powiêkszenie 
w¹troby i/lub œledziony, zaburzenie kostnienia szkieletu, zaburzenia neurologiczne oraz za-
burzenia mowy. Wiêkszoœæ chorób spichrzeniowych, miêdzy innymi mukolipidozê II i III, 
dziedziczy siê autosomalnie – recesywnie (Vellodi 2004). Choroba ujawni siê, gdy wyst¹pi¹ 
dwie kopie zmutowanego genu, jedna od ojca, jedna od matki. W efekcie potrzebny komórce 
prawid³owy enzym nie jest wytwarzany. U osób j¹kaj¹cych siê, które wziê³y udzia³ w ba-
daniu, wystêpuje jedna kopia zmutowanego genu, enzym jest wytwarzany, ale proces ten            
nie jest do koñca prawid³owy. Wyniki badañ wyjaœniaj¹ pod³o¿e tylko czêœci przypadków. 
Autorzy uwa¿aj¹, ¿e u ok. 9% j¹kaj¹cych siê osób wystêpuje mutacja jednego z trzech 
opisanych genów. Konieczne s¹ dalsze, ogólnoœwiatowe badania, które obejm¹ wiêksz¹ 
grupê osób. Wskazane jest równie¿ prowadzenie badañ biochemicznych, które pozwol¹ 
lepiej poznaæ wp³yw mutacji na dzia³anie enzymów. Badania z 2011 roku potwierdzaj¹,               
¿e ka¿da z trzech mutacji w genie NAGPA powoduje obni¿enie aktywnoœci enzymu (Lee                  
i in. 2011). G³ównym d³ugoterminowym celem naukowców jest ustalenie, jak ten defekt 
metaboliczny wp³ywa na struktury w mózgu zwi¹zane z p³ynnym wypowiadaniem siê.
Nale¿y podkreœliæ, ¿e genetyczna predyspozycja do j¹kania siê nie jest wyrokiem, œwiad-
czy raczej o podwy¿szonym ryzyku, o mo¿liwoœci jego zaistnienia. Rodziny, w których 
wystêpuje historia j¹kania, powinny szczególnie uwa¿nie obserwowaæ rozwój mowy dzieci    
i w razie pierwszych niepokoj¹cych sygna³ów niezw³ocznie skorzystaæ z pomocy specjalisty. 
Odpowiednio wczesne zastosowanie w³aœciwie dobranej formy interwencji logopedycznej 
mo¿e skutecznie zapobiec rozwojowi pe³noobjawowego j¹kania. Ostatnie dekady 
przynosz¹ coraz wiêcej form terapii j¹kania wczesnodzieciêcego, których skutecznoœæ
zosta³a potwierdzona w badaniach empirycznych (Gottwald, Starkweather 1995; Millard, 
Nicholas, Cook 2008; Millard, Edwards, Cook 2009; Miller, Guitar 2009; Lincoln, Onslow 
1997). Badania nad dziedzicznoœci¹ j¹kania przyczyni¹ siê zapewne do upowszechniania siê 
tych form terapii.
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